Hajdu-Cheney syndrome (HCS) is a rare skeletal dysplasia that is characterized by acroosteolysis of the distal phalanges, distinctive craniofacial and skull changes, dental abnormalities and generalized osteoporosis. The clinical and radiologic characteristics are variable and these characteristics progress with age. This syndrome shows autosomal dominant inheritance with sporadic cases. The genetic defects or molecular pathogenesis of HCS are still unknown. We experienced a case of Hajdu-Cheney syndrome in a 20-year-old man who had generalized osteoporosis with multiple non-traumatic spine compression fractures. He had acroosteolysis of the hands and feet, wormian bones in the skull, facial dysmorphism (mid-facial flattening, micrognathia and bushy eyebrows), a high arched palate, malocclusion and short dental alveolar processes. HCS was diagnosed based on the clinical and radiologic evidence. For the differential diagnosis, we excluded the other possible causes of the acroosteolysis and wormian bones, including hyperparathyroidism, osteogenesis imperfecta, hypophosphatemia and mandibuloacral dysplasia. The specific treatment of HCS is unknown, but case reports with bisphosphonate treatment have been reported. (Endocrinol Metab 25:152-156, 2010) CASE REPORT 서 론 하쥬-체니 증후군(Hajdu-Cheney syndrome, HCS: MIM 102500) 은 희귀한 골이형성증으로 상염색체 우성 유전 또는 산발적으로 발 생하며 말단 골용해(acroosteolysis), 다발성 봉합선사이골의 방사선 학적 특징을 보이고 구개안면 이상, 조기 치아 손실, 저신장, 골다공 증 및 빈번한 골절이 나타난다[1]. 1948년 Hajdu [2], 1965년 Cheney [3]가 하쥬-체니 증후군의 특징적인 방사선학적 소견을 발표한 이래 로 지금까지 전세계적으로 약 60예의 증례만 보고된 바 있다. 이에 저자들은 비외상성으로 발생한 다발성 척추 골절 및 전반적인 골다 공증을 동반한 젊은 성인 남성에서 하쥬-체니 증후군으로 진단된 1 예를 경험하여 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 증 례 환자: 남자 20세 주소: 2개월간의 허리 통증 현병력: 상기 20세 남환은 2남 중 첫째로 비교적 정상적인 성장 발 달을 보였으나 19세 때 부정교합으로 지역 치과 병원에서 턱 교정수 술 시행 당시 치아 뿌리가 짧다고 이야기 들었다. 장골(long bone) 골절 등의 병력 없이 비교적 건강히 지내오던 자로 내원 2개월 전부 터 서서히 발생한 허리 통증 있어 지역병원 내원하여 척추의 전반적 인 골다공증 및 압박골절 소견 관찰되어 전원되었다. 과거력: 상기 내용 외 특이 병력 없음 사회력: 직업 -대학생 가족력: 가족 모두 진단이나 치료를 받은 병력은 없음 진찰소견: 내원 당시 혈압은 99/62 mm/Hg, 맥박은 분당 79회였으 며 키는 168 cm (20 percentile), 몸무게는 63 kg (40 percentile)이었 다. 병색은 뚜렷하지 않았고 눈썹이 짙고 숱이 많았으며, 미간이 넓 고 편평하였으나 후두골 돌출 소견은 없었다(Fig. 1). 손가락과 발가 락 끝이 둥글고 뭉툭하였으나, 관절의 변형이나 과운동성(hyper-Endocrinol Metab. 25(2):152-

